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Objetivo: analisar parâmetros clínicos e laboratoriais de pacientes com fibrose cística 
atendidos no ambulatório do Hospital Infantil Joana de Gusmão diagnosticados entre 
novembro de 2005 e novembro de 2007. 
Método: estudo retrospectivo, descritivo, observacional e longitudinal dos prontuários dos 
pacientes avaliados na admissão, seis meses e um ano. 
Resultados: Analisaram-se 30 pacientes, sendo 56,7% do sexo feminino. A mediana de idade 
ao diagnóstico foi de 2,6 meses, sendo a triagem neonatal o exame inicial realizado em 70% 
dos casos. Ao nascimento, 10% dos pacientes apresentaram íleo meconial. Ao diagnóstico, 
80% tinham insuficiência pancreática. Constatou-se hipoalbuminemia em 43,5% dos 
pacientes. Do total de culturas de “swab” de orofaringe, 26% foram positivas para S. aureus, 
5% para P. aeruginosa e 1% para B. cepacia. Os pacientes identificados pela triagem neonatal 
foram diagnosticados mais precocemente e tiveram melhor evolução e desfecho nutricional. 
Houve diferença significante na classificação nutricional pelas curvas da OMS/2006 e 
CDC/2000, sendo, respectivamente, o escore Z de peso para idade na admissão, após seis 
meses e um ano pela OMS de -2, -1,4 e -0,8; enquanto pelo CDC de -1,8, -1,7, -1,5 (p<0,05). 
Os escores Z de estatura para idade pela OMS foram -1,7, -1,3, -1,1; e pelo CDC, -1,4, -1,1, -
0,9 (p<0,05).  
Conclusões: a maioria dos pacientes é diagnosticada pela triagem neonatal, apresenta 
insuficiência pancreática ao diagnóstico e procede da grande Florianópolis. Os diagnosticados 
precocemente têm evolução e desfecho nutricional melhor que os diagnosticados pelo teste do 









Objective: to analyze clinical and laboratory parameters of patients with cystic fibrosis 
diagnosed between November 2005 and November 2007 and treated at the clinic of Joana de 
Gusmão Children’s Hospital. 
Method: A retrospective, descriptive, observational and longitudinal study of medical records 
of patients evaluated at admission, six months and one year. 
Results: From 30 patients studied, 56.7% were female. The median age at diagnosis was 2.6 
months, and the neonatal screening was the first assay in 70% of cases. At birth, 10% of 
patients had meconium ileus. At diagnosis, 80% had pancreatic insufficiency. 
Hypoalbuminemia was found in 43.5% of patients. Of all the cultures of throat swabs, 26% 
were positive for S. aureus, 5% for P. aeruginosa and 1% for B. cepacia. The patients 
identified by newborn screening were diagnosed earlier and had better nutritional evolution 
and outcome. There was significant difference in nutritional classification by the curves of 
WHO/2006 and CDC/2000, being, respectively, the Z score of weight-for-age at admission, 
after six months and one year by the WHO -2, -1.4 and -0 , 8, while by the CDC -1.8, -1.7, -
1.5 (p<0.05). The Z scores of stature-for-age by the WHO were -1.7, -1.3, -1.1, and by the 
CDC, -1.4, -1.1, -0.9 (p<0.05). 
Conclusions: Most patients are diagnosed by neonatal screening, has pancreatic insufficiency 
at diagnosis and proceeds of Florianópolis. The patients with early diagnosis have better 
evolution and nutritional outcome than those diagnosed by sweat test. There are significant 











CDC  Centers for disease control and prevention 
CDC/2000 Curvas de avaliação nutricional publicadas pelo CDC no ano 2000 
CFF  Cystic Fibrosis Foundation 
CFTR  Regulador transmembrana da fibrose cística 
DEP  Desnutrição energético-protéica 
DP  Desvio-padrão 
E/I   Estatura para idade 
FC  Fibrose cística 
Gama-GT Gama glutamil transferase 
HIJG  Hospital Infantil Joana de Gusmão 
IMC  Índice de massa corporal 
OMS  Organização Mundial da Saúde 
OMS/2006 Curvas de avaliação nutricional publicadas pela OMS no ano 2006 
P/E  Peso para estatura 
P/I   Peso para idade 
SAME  Serviço de Arquivo Médico e Estatístico 
TGO               Transaminase glutâmico-oxalacética                
TGP  Transaminase glutâmico-pirúvica, 
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A fibrose cística (FC) é a doença genética letal de herança recessiva mais comum entre 
a população branca.1 Aproximadamente uma em cada 25 pessoas é heterozigota,2 enquanto a 
incidência da doença é de cerca de 1/3500 nascidos vivos da raça branca.1 Já foram 
identificadas mais de 1500 mutações no gene codificador do regulador transmembrana da FC 
(CFTR), mas muitas delas ainda não têm sua importância clínica definida.3 A mais comum é 
uma deleção da fenilalanina na posição 508 do gene localizado no cromossomo 7 (ΔF508), 
que corresponde a dois terços dos alelos mutantes no nordeste europeu e América do norte.4 
O CFTR é um canal de cloro com uma complexa e sensível regulação do transporte 
deste elemento.5 Ele se expressa na membrana apical das células epiteliais das vias aéreas, 
trato gastrointestinal, pâncreas, vias biliares, glândulas sudoríparas e sistema geniturinário.1 A 
perda do CFTR (ou de sua função) aumenta a concentração de sal no líquido da superfície da 
via aérea e das glândulas sudoríparas,6 levando a características importantes da doença. 
A alta concentração de cloreto de sódio na superfície da via aérea causa inibição das 
defesas endógenas predispondo o paciente a infecções respiratórias bacterianas.6 As 
manifestações pulmonares são a principal causa de morbidade e mortalidade nos pacientes 
com FC. Nestes doentes, há particularidades em relação às bactérias que predominantemente 
causam infecção. Nas crianças menores, predominam Staphylococcus aureus e Haemophilus 
influenza, porém o Pseudomonas aeruginosa já pode ser encontrado em alguns pacientes. A 
prevalência deste aumenta com a idade e muitos adultos são infectados cronicamente por essa 
bactéria.7 
Cerca de 15% das crianças com FC nascem com íleo meconial e 85 a 90% 
desenvolvem insuficiência pancreática (IP), que pode estar presente no nascimento ou se 
desenvolver no primeiro ano de vida. Os sintomas típicos da IP são de esteatorréia, 
flatulência, distensão abdominal e baixo ganho de peso.4 A otimização do estado nutricional e 
crescimento é essencial para um tratamento efetivo no caso dos pacientes com fibrose cística,8 
já que a desnutrição é um importante influenciador da sobrevivência9 e interfere na progressão 




O padrão de crescimento inicial nas crianças com fibrose cística depende da idade ao 
diagnóstico e da qualidade do tratamento oferecido. Posteriormente, a velocidade de 
crescimento é, geralmente, normal se as infecções respiratórias são prevenidas e 
eficientemente tratadas e a má-absorção intestinal adequadamente manejada.2 Mesmo assim, 
em 2005, nos Estados Unidos, segundo a Cystic Fibrosis Foundation (CFF) uma organização 
americana que apóia os pacientes com FC, 23% das crianças com FC estavam abaixo do 
percentil 10 de peso para idade e sexo.11 
Existem três momentos em que o estado nutricional dos pacientes com FC deve ser 
avaliado com atenção: os primeiros doze meses após o diagnóstico; do nascimento a um ano 
de idade, para crianças diagnosticadas ao nascimento, até que se mantenha um padrão de 
crescimento normal e o período peripuberal (meninas dos 9 aos 16 anos e meninos dos 12 aos 
18).12 
Existem várias correntes no que se refere à forma de avaliar o estado nutricional dos 
pacientes com FC. Segundo consenso europeu, a porcentagem dos valores normais (peso para 
idade, estatura para idade e peso para estatura) deve ser preferida em relação ao índice de 
massa corporal (IMC).2 Nesse caso, considera-se adequado peso para estatura acima de 90% 
e, idealmente, acima de 95%. Já a CFF recomenda que, para crianças e adolescentes, seja 
usado o percentil de IMC que deve ser igual ou superior ao percentil 50, mas não faz 
referência à avaliação nutricional de crianças abaixo de dois anos.11 A orientação do 
Ministério da Saúde do Brasil, apoiada pela Sociedade Brasileira de Pediatria, para criança 
saudáveis, é de que de 0 a 5 anos incompletos avaliem-se escores Z de P/I, P/E, IMC para 
idade e E/I. Dos 5 aos 10 anos incompletos, P/I, IMC para idade e E/I e, dos 10 aos 19 anos, 
IMC para idade e E/I. Sendo, em todos os casos, o ponto de corte inferior o escore Z de -2.13 
Com o intuito de promover o crescimento adequado das crianças e manter o peso nos 
adultos, a CFF recomenda que, a partir dos dois anos de idade, a ingestão de energia deve 
suprir de 110 a 200% das necessidades diárias da população normal considerando idade, sexo 
e tamanho. Se mesmo com estas orientações, houver déficit de crescimento, está indicado o 
uso de suplementos com objetivo de aumentar o aporte calórico.14  
Na presença de insuficiência pancreática, diversas vitaminas lipossolúveis não são 




sérica de vitamina A frequentemente está baixa nos pacientes com FC não tratados.2 Sessenta 
por cento dos pacientes diagnosticados na triagem neonatal tem deficiência de vitamina A ao 
diagnóstico.15 Já a quantidade de vitamina D no organismo tem como principal determinante a 
luz solar e, se a exposição à luz ultravioleta é adequada, geralmente, não há deficiência dessa 
vitamina. No entanto, torna-se difícil assegurar que a criança esteja sendo exposta 
suficientemente à luz solar.2 Dos pacientes diagnosticados na triagem neonatal, um terço tem 
deficiência de vitamina D ao diagnóstico. A carência de vitamina E também é frequentemente 
encontrada nos pacientes com FC e pode ter relação com a insuficiência pancreática.15 Já a 
falta de vitamina K pode ocorrer nos pacientes com má-absorção não controlada.10 
A terapia de reposição enzimática está indicada assim que a insuficiência pancreática é 
diagnosticada e deve ser administrada em todas as refeições principais e lanches.12 A dose é 
de 500 a 2500 unidades de lipase por quilo de peso por refeição ou menos de 10000 unidades 
por quilo de peso por dia ou 4000 unidades por grama de gordura ingerida ao dia14. 
É essencial prover um cuidado multidisciplinar para estas crianças, em um centro de 
referência, com a presença de médico, enfermeiro, fisioterapeuta, nutricionista, psicólogo e 
serviço social. O paciente deve ser visto com intervalo de um a três meses e, a cada consulta, 
realizados exame físico de rotina, antropometria, oximetria, testes de função pulmonar 
adequados à idade e cultura de swab de orofaringe ou escarro8.  
Por fim, torna-se necessário que haja periodicamente uma auto-avaliação do serviço de 
atendimento aos pacientes com FC a fim de considerar se os objetivos do tratamento estão 
sendo alcançados e, caso existam problemas, que estes sejam solucionados ainda 










2.1. Objetivo Geral 
Descrever o perfil clínico, nutricional e laboratorial dos pacientes com fibrose cística 
atendidos no Ambulatório Interdisciplinar de Fibrose Cística do Hospital Infantil Joana de 
Gusmão (HIJG), Florianópolis-SC, no período entre Novembro de 2005 a Novembro de 2007. 
2.2. Objetivos Específicos 
Comparar o estado nutricional das crianças que tiveram diagnóstico tardio de FC com 
aquelas que foram diagnosticadas precocemente através da triagem neonatal. 
Avaliar a evolução nutricional dos pacientes atendidos no Ambulatório Interdisciplinar 
de Fibrose Cística após seis meses e um ano da primeira consulta neste serviço.  
Comparar a classificação nutricional dos pacientes com FC obtida por meio da análise 












Trata-se de estudo longitudinal retrospectivo, observacional, com crianças 
acompanhadas no Ambulatório Interdisciplinar de Fibrose Cística do HIJG, diagnosticadas no 
período de novembro de 2005 a novembro de 2007.  
Os dados foram obtidos através da coleta de informações registradas nos prontuários 
destes pacientes, em três momentos distintos: I) primeira consulta no Ambulatório 
Interdisciplinar de Fibrose Cística; II) seis meses depois; e III) após um ano de 
acompanhamento no serviço.   
O estudo foi delineado de acordo com as diretrizes e normas regulamentadoras de 
pesquisas envolvendo seres humanos e aprovado pelo Comitê de Ética e Pesquisa do Hospital 
Infantil Joana de Gusmão (Projeto n° 068/2008). 
3.1. Casuística 
Foram considerados elegíveis para o estudo todos os pacientes diagnosticados com 
fibrose cística no período de novembro de 2005 a novembro de 2007, atendidos no 
ambulatório do HIJG.  
3.1.1. Critérios de inclusão 
Pacientes com diagnóstico confirmado de fibrose cística no período determinado com 
ao menos uma consulta de admissão no ambulatório Interdisciplinar de Fibrose Cística do 
HIJG. 
3.1.2. Critérios de Exclusão 
Pacientes que tiveram diagnóstico excluído no acompanhamento ambulatorial, que 
foram apenas internados no HIJG, ou com dados insuficientes no prontuário. 
3.2. Definição de variáveis 
As variáveis estudadas foram as seguintes:  
1. Identificação e dados sócio-demográficos: 






d. Data de nascimento; 
2. Diagnóstico: 
a. Data do diagnóstico (primeiro teste);  
b. Idade ao diagnóstico; 
c. Exame inicial: triagem neonatal ou teste do suor; 
d. Método confirmativo: teste do suor e/ou teste genético; 
3. Seguimento clínico/nutricional:  
a. Número de consultas no período do estudo; 
b. Número de internações hospitalares;  
c. Peso e estatura; 
d. Classificação do estado nutricional de acordo com os escores Z de P/I, 
E/I baseados nos gráficos do NCHS/CDC e da OMS 2006 e escore Z de 
IMC de acordo com a OMS;  
e. Presença ou não de patologias associadas; 
f. Insuficiência pancreática e uso de enzimas pancreáticas; 
g. Utilização ou não de suplementos nutricionais e/ou fórmulas nutritivas 
especiais; 
h. Utilização ou não de suplementos vitamínicos; 
4. Avaliação laboratorial e de imagem na admissão: 
a. Resultado da avaliação genética; 
b. Hemograma; 
c. Proteína total e Frações;  
d. TGO, TGP e gama-GT; 
e. Sudam III e esteatócrito ácido; 
f. Cultura do escarro; 
g. Ultrassonografia (USG) de abdome. 
3.3. Análise de dados 
Os dados obtidos foram organizados e colocados em uma base de dados no programa 
Excel®. Os escores Z de peso/idade, estatura/idade, IMC e peso/estatura foram calculados por 




análise estatística descritiva, e quando necessário, a testes de correlação e comparação (Teste 








Inicialmente, foram selecionados 32 pacientes diagnosticados de novembro de 2005 a 
novembro de 2007. Destes, um teve o diagnóstico excluído durante o acompanhamento e 
outro não foi atendido no ambulatório, sendo internado no HIJG por diversas vezes. Foram 
coletados dados de 30 pacientes na admissão, 26 na consulta de seis meses e 27 na de um ano, 
sendo a mediana de idade nos respectivos períodos de 2,5, 8,8 e 15,1 meses. 
No momento da primeira consulta, dos 30 pacientes analisados, 56,7% eram do sexo 
feminino e 43,3% do sexo masculino. A idade média ao diagnóstico foi de 26.3 meses com 
desvio-padrão (DP) de 46.6 meses, enquanto a mediana foi de 2,6 meses, sendo a idade 
mínima de 28 dias e a máxima de 12,9 anos. A procedência das crianças, segundo as 















Figura 1 - Procedência dos pacientes atendidos no ambulatório interdisciplinar de FC do HIJG, 
diagnosticados entre novembro de 2005 e novembro de 2007, segundo as macrorregiões de saúde 
de Santa Catarina. Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007.  
O exame realizado na abordagem diagnóstica inicial foi a triagem neonatal em 70% 
dos casos e o teste do suor (dosagem de sódio e cloro no suor em três amostras) nos outros 




Durante o período de acompanhamento de um ano, foram realizadas, em média, 4,7 
consultas (DP: 1,9). Adicionalmente, houve uma média de internações hospitalares no HIJG 
de 1,9 (DP: 1,3) por paciente no primeiro ano de atendimento, sendo a mediana de uma 
internação. Houve pacientes que não necessitaram de internação, enquanto o número máximo 
foi de cinco.  
O teste genético, à procura da mutação ΔF508, tem seus resultados mostrados na 
Figura 2. 
 
Figura 2 - Pesquisa de mutação genética ΔF508 nos pacientes diagnosticados com FC 
entre novembro de 2005 e novembro de 2007 e atendidos no ambulatório 
interdisciplinar do HIJG. Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007. 
No primeiro atendimento, 80% dos pacientes foram diagnosticados clinicamente com 
insuficiência pancreática e, para estes, foi prescrita a terapia de reposição enzimática. A média 
de idade dos pacientes com insuficiência, ao diagnóstico, foi de 24,74 meses (DP: 46,96) e 
mediana de 2,61, enquanto entre os com suficiência pancreática, a média foi de 32,72 meses 
(DP: 49,16) e mediana de 3,11. Associadamente, prescreveu-se formulação hidrossolúvel de 
vitaminas lipossolúveis para 83,3% das crianças. 
Quanto aos exames laboratoriais efetuados na consulta inicial, a média dos valores de 
hemoglobina foi de 10,2g/dL (DP: 1,9). A média de albumina sérica encontrada foi de 
3,5g/dL (DP: 0,6), entretanto, 43,5% dos pacientes apresentavam valores abaixo da 
normalidade. Os valores de albumina variaram de 2,4 a 4,7, sendo a mediana também de 




ácido, cujos resultados foram, respectivamente, média de 3,5 cruzes (DP: 1,2) e 42,1% (DP: 
32,2). Com intuito de se detectar lesão hepática decorrente da doença, foram solicitados 
dosagem de TGO, TGP, gama-GT e USG abdominal, cujos resultados estão expostos na 
Figura 3. 
 
Figura 3 - Resultados de exames para triagem de lesão hepática em pacientes com FC diagnosticados entre 
novembro de 2005 e novembro de 2007 e atendidos no HIJG. USG abdominal alterada refere-se à imagem 
hepática ou de vesícula biliar fora dos padrões da normalidade. Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007. 
A cada consulta médica, foi realizada coleta de secreção de orofaringe para realização 
de cultura e seus resultados podem ser vistos na Tabela 1. 
Tabela 1 - Resultado de cultura de swab de orofaringe na admissão, seis meses e um ano de acompanhamento de 
pacientes fibrocísticos diagnosticados de novembro de 2005 a novembro de 2007 e atendidos no HIJG.  
Cultura de swab de 
orofaringe  
Admissão  6 meses   1 ano 
n %  n %   n % 
Negativa 12 40 13 54 16 57 
S. aureus 9 30 6 25 4 14 
P. aeruginosa 0 0 1 4 1 3 
S. aureus + P. aeruginosa 1 3 0 0 1 4 
S. aureus + B. cepacia 0 0 0 0 1 4 
Outros 8 27 4 17 5 18 
Total 30 100  24 100   28 100 





A ocorrência de cada resultado em relação ao total de culturas pode ser visualizada na 
Figura 4. 
 
Figura 4 - Resultado do total de culturas de swab de orofaringe de pacientes fibrocísticos 
diagnosticados entre novembro de 2005 e novembro de 2007 e atendidos no ambulatório 
interdisciplinar do HIJG. Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007. 
Além da fibrose cística, em alguns casos, foram encontrados outros problemas de 
saúde na avaliação destes pacientes. Três deles apresentaram íleo meconial ao nascimento e 
dois eram cardiopatas.  
Os suplementos nutricionais prescritos são exibidos na Tabela 2. 
Tabela 2 - Suplementos nutricionais e fórmulas especiais prescritas às crianças com FC diagnosticadas entre 
novembro de 2005 e novembro de 2007 e atendidas no ambulatório interdisciplinar do HIJG no momento da 
admissão, seis meses e um ano de acompanhamento. 
Suplementos nutrionais / 
Fórmulas especiais 
Admissão   6 meses   1 ano 
n %   n %   n % 
Suplementos* 12 40,0 12 46,2 13 48,1 
Hidrolisado+Suplemento 3 10,0 4 15,4 1 3,7 
Nenhum 14 46,7 5 19,2 7 25,9 
Ignorado 1 3,3 5 19,2 6 22,2 
Total 30 100,0   26 100,0   27 100,0 
* Suplementos: em pó, TCM, maltodextrina, polímeros de glicose ou suplementos líquidos isentos de lactose.  
Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007. 
 
Os pacientes identificados pelo teste do suor foram diagnosticados mais tarde que os 




diagnóstico pelo teste do suor foi de 85,6 meses (DP: 52,9) e mediana de 88,2, enquanto entre 
os pacientes da triagem neonatal a média foi de 2,2 meses (DP: 1,4) e mediana de 1,8. 
Os escores Z de peso para idade (CDC/2000) e de IMC (OMS/2006) da admissão e 
um ano foram correlacionados com o exame inicial como demonstrado na Tabela 3. 
Tabela 3 - Correlação entre os escores Z de P/I (CDC/2000) e de IMC (OMS/2006) na admissão e após um ano 
de atendimento e primeiro exame para o diagnóstico de pacientes com FC diagnosticados entre novembro de 
2005 e novembro de 2007 e atendidos no ambulatório interdisciplinar do HIJG.  
Exame inicial 
Valor de p* 
    
Teste do suor Triagem neonatal 
Escore Z de P/I 
CDC/2000  
Admissão 
Observações 9 21 
p>0,05 Média -2,2 -1,7 
Desvio-padrão 2,3 1,3 
Mediana -2,2 -1,6 
Escore Z de P/I 
CDC/2000  
Um ano 
Observações 9 18 
p>0,05 Média -1,4 -1,6 
Desvio-padrão 1,8 1,6 
Mediana -1,9 -1,2 
Valor de p** p<0,05 p>0,05 
Escore Z IMC 
OMS/2006  
Admissão 
Observações 9 17 
 p>0,05 Média -1,8 -2 
Desvio-padrão 2 1,6 
Mediana -1,3 -1,92 
Escore Z IMC 
OMS/2006      
Um ano 
Observações 9 18 
p<0,05 Média -1,2 -0,09 
Desvio-padrão 1,54 1,34 
Mediana -1,19 -0,01 
Valor de p**   p>0,05 p<0,05   
    
* Teste U de Mann-Whitney                ** Teste de Wilcoxon 






A evolução do estado nutricional dos pacientes, avaliada através do escore Z de IMC 
com base nas curvas da OMS pode ser visualizada na Figura 5. O valor p foi calculado pelo 
Teste de Wilcoxon devido à ausência de normalidade dos dados. 
 
Figura 5 - Evolução da média de escore Z de IMC pela OMS/2006 no decorrer do 
primeiro ano de atendimento dos pacientes com FC diagnosticados entre novembro de 
2005 e novembro de 2007 e atendidos no ambulatório interdisciplinar do HIJG. Teste de 
Wilcoxon = p <0,05. Fonte: SAME – HIJG, 11/2005 a 11/2007. 
A classificação nutricional realizada pelos escores Z de peso para idade e estatura para 
idade segundo a OMS e o CDC são explicitados nas Figura 6 e Figura 7. Em todos os casos, 
houve significância estatística (p<0,05). O valor p foi calculado pelo teste de T-student em 
todos eles, exceto no escore Z de peso para idade da admissão, que foi calculado pelo teste de 






Figura 6 - Diferenças entre escores Z de P/I pela OMS/2006 e CDC/2000 em 
pacientes com FC diagnosticados entre novembro de 2005 e novembro de 2007 e 
atendidos no ambulatório interdisciplinar do HIJG no momento da admissão, seis 
meses e um ano de acompanhamento. Valor de p < 0,05. Fonte: SAME – HIJG, 
11/2005 a 11/2007. 
 
 
Figura 7 - Diferenças entre escores Z de estatura para idade pela OMS/2006 e 
CDC/2000 em pacientes com FC diagnosticados entre novembro de 2005 e 
novembro de 2007 e atendidos no HIJG no momento da admissão, seis meses e 
um ano de acompanhamento. Teste de T-student = p < 0,05. Fonte: SAME – 








A fibrose cística é uma doença complexa que classicamente se apresenta com doença 
pulmonar crônica, má-absorção secundária a insuficiência pancreática e concentrações 
anormais de sódio e cloro no suor. Mas, além desse conceito, precisa-se ter em mente as 
características particulares da população atendida a fim de fornecer suporte mais adequado a 
estes pacientes.  
Conforme literatura médica pesquisada, entre os pacientes com FC, 48 a 57,1% são do 
sexo feminino.11, 18 Verificou-se que 56,7% dos pacientes atendidos no ambulatório 
interdisciplinar de FC do HIJG eram do sexo feminino. 
No nordeste do Brasil, a média de idade ao diagnóstico foi de 3,8 anos com DP de 3,9 
(45,6 meses e DP: 46,8),18 enquanto, em nosso estudo, foi de 26,3 e DP: 46,6 meses. Já a 
mediana relatada pela CFF que foi de seis meses11, sendo a nossa comparativamente melhor, 
de 2,6 meses. O fato de o diagnóstico ser realizado mais precocemente no estado de Santa 
Catarina é resultado da realização da pesquisa de fibrose cística na triagem neonatal, o que 
não ocorre no nordeste do país18. Já nos EUA, em 2005, apenas cinco estados realizavam a 
triagem para fibrose cística,19 passando para 36 em 2007.20 
Nos EUA, em 2007, apenas 30,7% dos pacientes foram identificados na triagem 
neonatal,11 diferente deste estudo, onde a maioria dos pacientes (70%) teve seu diagnóstico 
inicial feito através do teste do pezinho, sendo, após, confirmados com a realização da 
dosagem de sódio e cloro no suor. A triagem neonatal ampliada, que inclui pesquisa para FC, 
foi implantada em Santa Catarina em outubro de 2000.21 Isto possivelmente justifica o fato de 
30% dos pacientes de nossa casuística terem sido diagnosticados pelo teste do suor, já que 
estas crianças teriam nascido antes da realização do exame, visto a média e mediana de idade 
mais elevadas. 
A maioria dos pacientes analisados era procedente da macrorregião de saúde da grande 
Florianópolis. Há de se ressaltar, no entanto, que um número semelhante de pacientes era 
procedente do oeste do estado e da região sul, podendo justificar a criação de um centro de 
referência nestas regiões a fim de proporcionar mais fácil acesso, maior conforto e, 




Segundo Keren et al, em consenso europeu sobre o atendimento às crianças com FC, 
os pacientes deveriam ser vistos a cada um a três meses, porém preferencialmente a cada 
mês.8 O número de consultas constatado por paciente ao ano neste estudo (4,7) mostrou-se em 
conformidade com esta recomendação. 
Quanto às internações hospitalares, a mediana de uma internação, possivelmente se 
justifica porque rotineiramente muitos pacientes são internados ao diagnóstico com a 
finalidade de confirmar a diagnose, adaptar e treinar a família para os cuidados diários da 
criança, principalmente quando procedentes de outras cidades, realizar exames 
complementares e, eventualmente, estabilizar o quadro clínico em casos mais graves. 
Na amostra analisada, 77% dos pacientes tiveram a análise genética realizada. 
Atualmente, este exame não é coberto pelo SUS, dificultando sua realização em alguns casos, 
pois é de alto custo.  
Frequentemente, o teste genético não é imprescindível para a confirmação do 
diagnóstico, visto que o quadro clínico e o teste do suor são típicos da doença em muitos 
casos. No entanto, sua relevância está no seguimento destes pacientes, tornando possível a 
pesquisa de carreadores dentro da família e no companheiro do paciente, permitindo o 
aconselhamento genético adequado e possível prevenção de futuros casos.22  
Conforme Raskin et al, em amostra de 48 pacientes do estado de Santa Catarina foram 
encontrados 15 (31,2%) pacientes homozigotos e 23 (47,9%) heterozigotos para a mutação 
ΔF508. Já no Rio Grande do Sul, estes mesmos autores encontraram, entre 53 pacientes, 15 
(28,3%) homozigotos e 22 (41,5%) heterozigotos.23 Na Europa, onde se localizam os 
principais colonizadores de Santa Catarina,23 a freqüência desta mutação varia de 100% em 
ilha isolada da Dinamarca a um mínimo de 20% na Turquia.24 Nas regiões central, nordeste, 
ocidente e norte-leste da Europa, a freqüência fica em torno de 70%.24 No momento, em Santa 
Catarina, é realizado teste genético apenas para a mutação ΔF508. Neste trabalho, foram 
constatados 7% de homozigotos e 37% de heterozigotos (44% no total), no entanto, a 
comparação com a literatura fica prejudicada pela ausência de resultado em 23% da amostra. 
Apesar de apenas um alelo positivo não confirmar a doença, uma única mutação 




com a presença de uma segunda mutação deletéria que poderia ser encontrada em uma análise 
mais exaustiva.25  
Já os pacientes homozigotos para ΔF508 usualmente tem manifestações clínicas mais 
pronunciadas e mais precoces quando comparados com heterozigotos e genótipos sem esta 
mutação.26 No entanto, consenso organizado pela Sociedade Européia de FC, em parceria com 
a “European Society of Human Genetics” e a “EuroGentest Network of Excellence”, não 
indica o uso da avaliação genética para determinar o prognóstico de um paciente específico, já 
que o fenótipo é bastante variável e pode ser alterado com manejo clínico adequado.22 
A insuficiência pancreática é uma das características mais marcantes da FC, com sua 
freqüência variando entre 74 e 90,9%,11, 27 tendo sido encontrada em 80% dos pacientes no 
presente estudo. Segundo O’Sullivan, 85 a 90% dos pacientes desenvolvem insuficiência 
pancreática no primeiro ano de vida,4 sendo que em nossa amostragem a mediana de idade 
entre os pacientes com IP na primeira avaliação foi de 2,61 meses, enquanto, entre os 
suficientes, foi de 3,11 meses, sendo que estes ainda podem evoluir com IP.  
Existem diversos exames para avaliação da função pancreática. Testes diretos, como o 
da secretina ainda são o padrão ouro para esse tipo de análise, porém são caros, 
desconfortáveis e pouco disponíveis. A elastase fecal é mais facilmente empregada na prática 
clínica, mas tem baixa sensibilidade nos casos moderados e baixa especificidade nos casos de 
diarréia.28 Além disso, atualmente, este exame não está disponível no Brasil. No momento, o 
melhor teste indireto para análise da função exócrina pancreática ainda é o coeficiente de 
absorção de gordura em amostra de fezes de 72 horas.29 O diagnóstico de IP neste estudo foi 
dado a partir de sinais clínicos, como esteatorréia, e testes indiretos de função pancreática 
(Sudam III e esteatócrito ácido). No entanto, em muitos casos, os sinais clínicos apenas 
ocorrem quando a capacidade secretória do pâncreas está reduzida a 5 a 10% do normal e os 
testes utilizados, como já dito, não são os melhores para o diagnóstico de IP. 
Quanto às vitaminas lipossolúveis, Sokol et al identificaram deficiência de vitaminas 
A, D e E em pacientes diagnosticados pela triagem neonatal no Colorado-EUA. Todos os 
casos de deficiência de vitaminas A e D foram solucionados através da reposição enzimática e 
uso de polivitamínicos, porém, em alguns casos, a terapia foi insuficiente para estabelecer 




durante o primeiro ano de vida naquelas crianças. Dessa forma, sugeriu-se que a 
administração de vitamina K ocorresse apenas para as crianças em uso de antibióticos que 
reduziriam a flora colônica produtora desta vitamina.30 Já Neville et al relataram que a 
deficiência de vitaminas A e E dependeriam da função pancreática, mas os níveis de vitamina 
D não.15 Além disso, há relatos da relação dos níveis plasmáticos de vitaminas A31, 32 e E32 
com as exacerbações pulmonares agudas. Estes dados levantam a discussão sobre a 
suplementação de vitaminas apenas para os pacientes com IP, o que é realizado atualmente. 
Sugere-se que os níveis de vitaminas lipossolúveis sejam verificados ao diagnóstico e 
anualmente, mas ainda há discussão sobre os valores de referência utilizados para estes 
pacientes.15 No presente estudo, todos os pacientes com IP receberam polivitamínicos, 
inclusive alguns com suficiência pancreática. 
A insuficiência pancreática exócrina também pode trazer conseqüências à albumina 
sérica dos pacientes com FC. Sokol et al verificaram, em amostra de 36 crianças 
diagnosticadas na triagem neonatal, que 36% delas apresentavam hipoalbuminemia na 
admissão que foi revertida com a terapia de reposição enzimática.30 Já Patriquin et al 
encontraram uma prevalência de 13% de hipoalbuminemia numa população de 195 
fibrocísticos, sendo esta associada a mal nutrição.33 Neste estudo, 43,5% das crianças 
apresentavam hipoalbuminemia ao diagnóstico, achado este provavelmente justificado pela 
insuficiência pancreática até então sem tratamento. 
Outra alteração laboratorial que pode ser observada em pacientes com FC é a anemia. 
Em estudo realizado com 115 crianças fibrocísticas menores de 12 meses, foram encontrados 
valores de hemoglobina e contagem de hemácias significativamente menores em pacientes 
com desnutrição energético-protéica (DEP) em relação aos sem DEP.34 No entanto, não 
pudemos realizar a comparação dos dados, já que nossa amostra é relativamente pequena e foi 
possível apenas calcular a média dos valores de hemoglobina. 
Com a evolução do manejo clínico dos pacientes fibrocísticos, houve aumento na 
sobrevida destes,11 o que levou a maior ocorrência de doença hepática, já que esta tem sua 
freqüência aumentada com a idade.35 Com isso, há necessidade de se detectar precocemente 
pacientes assintomáticos com alterações hepáticas a fim de iniciar-se o quanto antes 




O diagnóstico de doença hepática associada à FC é baseado em exame clínico regular 
e uma combinação de testes bioquímicos e exames de imagem, sendo que os dois últimos 
devem ser realizados anualmente. A biópsia fica reservada aos casos em que persiste dúvida 
quanto ao diagnóstico.36 Na literatura, há relatos de alterações de TGO (18,9-26%), TGP (9,4-
15%) e gama-GT (11,3-16%)35, 36 em proporções diferentes do encontrado no presente estudo. 
No entanto, repete-se o padrão de elevação destas substâncias, pois, em todos os casos, a TGO 
encontrou-se alterada mais frequentemente que a TGP, como normalmente é observado na 
hepatite alcoólica. Já em relação à ultrassonografia, Patriquin et al encontraram 19% dos 
pacientes com alterações hepáticas, semelhante ao que verificamos, de 16,7%, e 
estabeleceram uma relação entre a dosagem destas três enzimas e as alterações encontradas na 
USG.33 
O prognóstico na FC é claramente relacionado à infecção e inflamação respiratória 
crônica, desde sua prevenção até seu imediato tratamento quando identificado.37 Em crianças, 
sabe-se que há inicialmente um predomínio de S. aureus sobre os outros agentes.7 Em seu 
relatório anual de 2007, a CFF divulgou ter encontrado 51,4% de positividade para S. aureus, 
54,4% para P. aeruginosa e 2,9% para complexo B. cepacia.11 Em nossa amostragem, foi 
constatado, entre o total de culturas, 26% positivas para S. aureus, sendo apenas 5% para P. 
aeruginosa e 1% para B. cepacia. Possivelmente, a grande diferença entre os resultados 
ocorreu pelo fato de haver, na amostragem da CFF, quantidade significativa de pacientes 
adultos, já que houve aumento da expectativa de vida dos pacientes fibrocísticos nos EUA.11  
Outra característica marcante da FC é a presença de íleo meconial ao nascimento, 
muitas vezes sendo o primeiro sinal da doença e um forte indicativo deste diagnóstico. 
Segundo O’Sullivan, cerca de 15% dos pacientes fibrocísticos nascem com íleo meconial,l4 
valor próximo ao encontrado na admissão em nossa amostra (10%). 
Quanto ao uso de suplementos ou fórmulas especiais, verificou-se que, em todos os 
momentos, ao menos a metade dos pacientes utilizava algum tipo de complemento a fim de 
aumentar o aporte calórico. Foi constatado que a quantidade de crianças que necessitavam de 
uso de fórmulas hidrolisadas, ao fim de um ano, foi menor em relação à admissão e seis 
meses, possivelmente pela melhora do estado nutricional e intolerância alimentar dos 




Foi verificado que os pacientes identificados na triagem neonatal tiveram seu 
diagnóstico feito mais precocemente. No caso dos demais, o diagnóstico foi mais tardio 
porque foram necessários sinais e sintomas da doença, como infecções respiratórias de 
repetição e desnutrição, para que fosse suspeitado de FC e, então, solicitado o teste do suor. 
Provavelmente, esses pacientes estavam mais desnutridos na admissão, mas isso não pode ser 
afirmado por esse estudo, já que não houve significância estatística nesta relação.  
Está bem estabelecido que a triagem neonatal e o diagnóstico precoce trazem 
benefícios vultosos aos pacientes fibrocísticos com relação a seu estado nutricional.38, 39 
Quanto ao desfecho dos pacientes analisados, com um ano de acompanhamento, observou-se 
melhora significativa do grau de desnutrição tanto dos pacientes identificados pela triagem 
quanto dos diagnosticados pelo teste do suor, mas ficou comprovado que os diagnosticados 
pela triagem apresentaram melhor escore Z de IMC (OMS/2006). 
Com relação à classificação nutricional, já está comprovada diferença entre as curvas 
da OMS e as do CDC. Nos primeiros seis meses de idade, a média de peso das crianças 
inclusas nas curvas da OMS é maior.40, 41 Já após esta idade, a amostra utilizada pelo CDC 
parece ser mais pesada.40, 41 Dessa forma, na admissão, a classificação da OMS considerou as 
crianças mais desnutridas que a do CDC quando considerado escore Z de P/I (-2 versus -1,8). 
Após, as linhas se cruzaram e a situação se inverteu.  
Onis et al evidenciaram que as crianças inclusas nas curvas da OMS/2006 eram mais 
altas que as americanas das curvas do CDC/2000,40 fato este evidenciado também por 
publicação da própria OMS.41 Assim, em relação à estatura para idade, pela classificação da 
OMS, em todos os momentos, as crianças analisadas tiveram pior escore Z quando comparado 
à classificação do CDC. 
As curvas da OMS parecem ser mais adequadas para nosso uso, já que foram feitas 
com crianças em condições ótimas de alimentação e sócio-econômicas e tiveram em sua 
amostra crianças de vários países, incluindo o Brasil. Estas crianças foram amamentadas 
predominantemente por pelo menos quatro meses, com introdução de alimentos 
complementares aos seis meses e aleitamento complementado por pelo menos 12 meses.41 
Isso levou a maior ganho de peso nos primeiros seis meses de idade quando comparado com 




crianças norte-americanas, incluindo alimentados com fórmulas infantis.42 Dessa forma, as 
curvas da OMS são consideradas um padrão de crescimento e não uma simples referência.9 
Assim, espera-se que este trabalho tenha elucidado sobre as principais características 
da população fibrocística atendida no ambulatório interdisciplinar de FC do HIJG, 
permitindo, a realização de um planejamento estratégico para este ambulatório, visando a 
melhoria da assistência a estas crianças. Tem-se como principal limitação do trabalho o 
tamanho da amostra utilizada, sugerindo-se, no futuro, nova pesquisa com maior número de 









Após análise dos casos de FC diagnosticados entre novembro de 2005 e novembro de 
2007, conclui-se que: 
1. A maioria dos casos de FC atendidos no ambulatório interdisciplinar do HIJG é 
diagnosticada pela triagem neonatal. 
2. A maioria dos pacientes apresenta insuficiência pancreática ao diagnóstico. 
3. Com relação às macrorregiões de saúde, a área com maior número de pacientes é a 
da Grande Florianópolis. 
4. O íleo meconial é a comorbidade mais comumente encontrada nestes pacientes. 
5. A infecção respiratória por S. aureus é a mais frequente. 
6. Quase metade das crianças apresenta hipoalbuminemia ao diagnóstico. 
7. Com relação aos exames hepáticos, gama-GT é o exame mais frequentemente 
alterado, seguido pela TGO e TGP. 
8. As crianças diagnosticadas precocemente, pela triagem neonatal, têm evolução e 
desfecho nutricional melhor que as diagnosticadas tardiamente pelo teste do suor. 
9. Com o atendimento interdisciplinar no HIJG, no decorrer de um ano, os pacientes 
fibrocísticos apresentam melhora expressiva do estado nutricional. 
10. Há diferença significativa na classificação nutricional através dos gráficos da 
OMS/2006 e CDC/2000. Nos primeiros seis meses de vida, com relação ao peso, a 
OMS diagnosticaria mais pacientes como desnutridos, invertendo-se a situação 
após esta idade. Já com relação à estatura, em todas as idades, a OMS 
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